et i‘ PRIMO CASO DI DEFICIT DI ADENOSINA DEAMINASI IDENTIFICATO “95h

¥ )
EIMMES}I CON IL PROGRAMMA DI SCREENING NEONATALE IN SICILIA OCCIDENTALE _ Se—mm

Cieaei 5", Sandode 1", Arcm B, Tricana A, Trecino A7, Whesa CF, Aronssa T
FOEN Sacilin Oe Osp Pod G Di Cristizs PAL Palonmo, fuahy,
TP Onooe makobopia Pod ARNAS Civico A, Palormo, Ikl
X1 COMNGRESSD NAZIOMNALE SIMMESN, 2-3-4 DICEMBRE 2021 BOLOGNA

INTRODUZIONEBACKGROUND:

I deficn di adoncsing deamanasa (ADA-SCID) appartions al gruppo d&elle immunodeficknag severe combmate. LADA & un cnama
coinvolie pella via meabolica delle purine, necessana per L mabarasions dei lnfociti. La fonma pal comums (eandy onser) ¢ dovula
all’aspenea dell'enama ADA che proveca ma difett del sistema mamunians 563 dann &d organs vital divestandd fatale nel prnsg mese di
vila s B iralksa lempedivamenie. Exsione anche foeme ad insorgenca tandiva (delayed @ fate onsed), carstlencsale da una disregolasone
imamanitana oon gravi imferiond meomentl. In entrambe Bo fomme gid alla nasena s accwmualano i metabodin adencsing (ADOY) @
2deodniadinosana (d-AD), uat ¢ome marcalon el programnan sCreening neonalale n spetirometna i magss tandom ¢ infrodotin el
not g pannello sl 2015,
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METODPAZIENTI:
Nel CSN della Sicalia Oocidentale sono sinli solioposi a soreening per ADA-SCID 62 588 neonati. La detarmimazions di ADD e 4-ADOD &
stals ciepuila su DBS wiilizeands la tecnica FIA-MSME, 11 second wer 031 ¢ b conferma su urine sono stali effetiusti con colonna
cromatograiica C18 i LC-MSWMS a polanit positiva, wlilizzando gli sanded "Co-ADC ¢ "C-dADD .
Ly studio delbe popolarioni linfpcnarie & stap condoto modianie analisi in citometria a Ausso multiparananca Al avvie della comsulone
¢ nel follow-up, coprenda 34 dilfereni sub-set di cellube imnvuna {dal non npoeriat)
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RISULTATI:

Riportiamo il prinso caso di ADA-SCID identificalo presso il nostre CSN di nato a berming, da genilon non consamguingi. [ test di
serecning mostrava livelli alierati di D-ADO ¢ ADD con rapponto ADODD-ADD suggestive di ipotesi diageostica deloved onser, Le
ahicrasoni s0n0 stale confermate al seccnd rer et Al nichiamo i valon di entrambi i marcaton risullavano aamentat su DBS ¢
confenmai s unna, All'snamnea il pasenic preseniava buone condiceona generali, il best di proliBrsone o malogens FHA ed il numero
di finfectn somo ricultatl nells nomia. Mel conso del Mollow-up, non ha presestalo episodi infeltlivi, sono stali momiorati 1 subssls
limfogitan in citonsetna & Husso ¢ dosate K insmunoglobuling, Al di 4 noesi & S181n indrxipla [eropis Sostitulive ¢o0 imounoglobulng
per riduzione dei valon sienici di 130G al di soto delle X DS dalla nonma (vedi tabedla). Lindagine molocolae ha confermato la diagmos
evidenaands [a sepuente mulamons i emoages ¢ 454 C=A,
DISCUSSIONE:

La nosra ssperienza ha confermato che lo serocning moonalabks in spoltromectria di massa tandem, attraverso il dosagpho dei mancalon
ADD ¢ d-ADD, comsente di identificane precocemente anche | cast di ADA delavedd efo lare-onser, L identificanions del nostno primes
casa, s wn iolake di 61288 neonali solboposti 2 screcning. suggerisce che |'incidenea dells malaiiin & sodicsiimata.
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